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Синдром Muckle–Wells (MWS – OMIM 191900) – типич-
ное аутовоспалительное заболевание (или синдром, АВС), от-
носящееся к группе криопирин-ассоциированных периоди-
ческих синдромов (Сryopyrin-Аssociated Periodic Syndrome –
CAPS). По степени тяжести MWS занимает промежуточную
позицию между самым тяжелым CAPS – хроническим мла-
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Синдром Muckle–Wells (MWS) – аутовоспалительное заболевание, относящееся к группе криопирин-ассоциированных периодиче-
ских синдромов (Сryopyrin-Аssociated Periodic Syndrome – CAPS). MWS считается одним из промежуточных по степени тяжести
среди CAPS и занимает место между самым тяжелым CAPS – хроническим младенческим нервно-кожно-артикулярным синдро-
мом/младенческим мультисистемным воспалительным заболеванием (Chronic Infantile Onset Neurologic Cutneous Articular/Neonatal
Onset Multisystem Inflammatory Disease – CINCA/NOMID) и наиболее легким – семейной холодовой крапивницей (Familial Cold
Autoinflammatory Syndrome – FCAS). MWS, как и все криопиринопатии, обусловлен мутацией гена NLRP3 (CIAS1), тип наследова-
ния – аутосомно-доминантный. В зарубежной литературе описаны семейные случаи MWS, в России такие примеры единичны.
Представленное клиническое наблюдение наглядно демонстрирует семейный, генетически подтвержденный, случай MWS у мате-
ри и дочери в российской популяции и показывает, как долго (иногда на протяжении десятка лет и более) может формироваться
полный сиптомокомплекс заболевания. Отражены также результаты лечения у обеих пациенток ингибитором интерлейкина 1
канакинумабом. Показана высокая эффективность препарата в отношении клинических проявлений MWS, острофазовых марке-
ров, его хорошая переносимость.
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Muckle-Wells syndrome (MWS) is an autoinflammatory disease belonging to a group of cryopyrin-associated periodic syndromes (CAPS). It
is considered to be one of the intermediately severe conditions among CAPSs and to be intermediate between the severest syndrome – Chronic
Infantile Onset Neurologic Cutneous Articular/Neonatal Onset Multisystem Inflammatory Disease (CINCA/NOMID) and the mildest syn-
drome – Familial Cold Autoinflammatory Syndrome (FCAS). MWS, like all cryopyrinopathies, is caused by a mutation in the NLRP3 (CIAS1)
gene; it shows an autosomal inheritance pattern. There are reports on familial MWS cases in the foreign literature; such examples are sporadic
in Russia. The given clinical observation clearly demonstrates a genetically verified familial case of MWS in a mother and her daughter in a
Russian population and shows how long (occasionally during tens of years or more) the complete complex of the disease may be formed. The
results of treatment with the interleukin-1 inhibitor canakinumab in both patients are also given. The high good tolerability and high efficacy
of the drug against the clinical manifestations of MWS and acute-phase markers are shown. 
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денческим нервно-кожно-артикуляр-
ным синдромом/младенческим муль-
тисистемным воспалительным заболе-
ванием (Chronic Infantile Onset
Neurologic Cutneous Articular/Neonatal
Onset Multisystem Inflammatory Disease –
CINCA/NOMID) и наиболее легким –
семейной холодовой крапивницей
(Familial Cold Autoinflammatory
Syndrome – FCAS) [1]. MWS, как и все
криопиринопатии, обусловлен мута-
цией гена NLRP3 (CIAS1), располо-
женного на длинном плече 1-й пары
хромосом и кодирующего белок кри-
опирин [2–4]. Его мутация приводит
к нарушению функционирования ин-
фламмасомы, гиперактивации систе-
мы интерлейкина (ИЛ) 1, избыточ-
ной продукции ИЛ1β и развитию си-
стемного воспаления. Заболевание
является наследственно обусловлен-
ным, тип наследования – аутосомно-
доминантный. Однако встречаются и
спорадические случаи [5]. Генетиче-
ская мутация открыта в 2001 г. [2]. Та-
кие мутации обнаруживаются у
50–70% пациентов.
Первое сообщение о MWS появи-
лось в 1962 г., когда T.J. Muckle и 
M. Wells на примере 9 взрослых пациентов описали харак-
терную для этого заболевания триаду симптомов: уртикар-
ную сыпь, глухоту и амилоидоз [6, 7]. Сообщалось о 18 боль-
ных членах английской семьи в 5 поколениях, 9 из которых
имели признаки заболевания с детства или юности [8].
Спектр возможных проявлений MWS в дальнейшем расши-
рился и в настоящее время включает такие признаки, как
лихорадка, утомляемость, конъюнктивит, иногда увеит, арт-
ралгии/артриты, миалгии, раздражительность, головная и
абдоминальная боль, афты на слизистой оболочке полости
рта, перикардит [1, 5, 7, 9–11]. MWS характеризуется повто-
ряющимися эпизодами лихорадки и сыпи, ассоциирован-
ными с суставными и глазными проявлениями, однако ли-
хорадка присутствует не всегда. Сыпь иногда не исчезает
длительное время. Воспалительные атаки могут провоциро-
ваться холодом или, наоборот, воздействием высоких темпе-
ратур, а также стрессом, интенсивной физической нагруз-
кой, но возникают и без причины. Суставной синдром варь-
ирует от коротких эпизодов артралгий до рецидивирующих
артритов крупных суставов. Заболевание протекает в виде
повторяющихся атак, которые продолжаются от 1 до 3 дней,
однако нередко длительно персистирует. Очаговая невроло-
гическая симптоматика при MWS не описана. Нейросенсор-
ная глухота развивается в 50–70% случаев и является одним
из кардинальных диагностических признаков заболевания
[12–14]. Частым осложнением MWS (20–40%), развиваю-
щимся вследствие хронического воспаления, является АА-
амилоидоз [1, 5, 8, 14]. Обычно он манифестирует протеину-
рией, в дальнейшем приводит к почечной недостаточности.
Концентрация белков острой фазы воспаления возрастает
во время эпизодов лихорадки и снижается или остается не-
сколько повышенной во время бессимптомных интервалов. 
Дебют заболевания возможен как в детском возрасте,
так и у взрослых. В 2/3 случаев MWS развивается у детей
старшего возраста или подростков, а также у молодых
взрослых. Диагностических критериев нет, поэтому диагноз
основывается на клинических признаках и подтверждается
молекулярно-генетическим исследованием.
MWS – редкая патология, например в США зарегистри-
ровано лишь несколько пациентов, в то время как в Европе –
несколько десятков. Во Франции частота MWS составляет
1:360 000 [11, 14]. В России официальной статистики нет. 
В нашем центре мы диагностировали MWS у 10 пациентов, в
том числе семейный случай, который представлен ниже. 
Больная М.Т. (дочь), 18 лет, наблюдалась в ФГБНУ 
НИИР им. В.А. Насоновой с 2004 г. 
Ребенок от 1-й беременности, протекавшей с угрозой
прерывания, 1-х родов путем кесарева сечения. Раннее раз-
витие соответствовало возрасту. Аллергический и лекар-
ственный анамнез не отягощен. У матери, бабушки и тети
периодически отмечаются лихорадка, сыпь, артралгии, ми-
алгии, стоматит, конъюнктивит разной степени выра-
женности, лабораторные показатели воспалительной ак-
тивности. 
Больна с 10-месячного возраста. Заболевание дебютиро-
вало лихорадкой, уртикарной и пятнисто-папулезной сыпью
(рис. 1, а-д), которые носили повторяющийся характер. В по-
следующем присоединились мигрирующие артралгии и арт-
рит, миалгии, боль в горле, животе, рецидивирующий афтоз-
ный стоматит (рис.2, а), повышение уровня острофазовых
маркеров в крови (СОЭ, СРБ, лейкоцитоз). Заболевание проте-
кало волнообразно со светлыми промежутками без лечения. 
В НИИР им. В.А. Насоновой наблюдается с 2004 г. 
(8 лет), когда была впервые госпитализирована. С этого вре-
мени присоединился рецидивирующий конъюнктивит, в 2006 г.
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Рис. 1. Кожные проявления MWS (а–д) у больной М.Т. (дочь)
а                                                б                                               в
г                                      д
(в 10 лет) диагностирован вялотекущий
передний увеит OS, который впоследст-
вии не рецидивировал, наблюдались эпи-
зоды узловатой эритемы, язв гениталий
(однократно; рис. 2, б), постоянное по-
вышение уровня острофазовых маркеров.
В качестве рабочих диагнозов рассмат-
ривались: синдром Висслера–Фанкони,
системный ювенильный артрит, сис-
темный васкулит, синдром TRAPS, бо-
лезнь Бехчета. Предпринимались по-
пытки назначения различных терапев-
тических схем, включая глюкокортико-
иды (ГК) внутрь, плаквенил, азатио-
прин, циклоспорин А, применение которых не давало эффекта,
либо эффект был нестойкий (ГК), на фоне снижения дозы пре-
паратов отмечались рецидивы. В 2011 г. (в 15 лет) – тонзил-
лэктомия, после чего артралгии купировались. В 2013 г. выпол-
нена аудиограмма, патологии не выявлено. 
Жалобы при осмотре в 17 лет: рецидивирующие уртикар-
ные высыпания, эпизоды подъемов температуры до субфеб-
рильных цифр, артралгии, рецидивирующие болезненные афты
слизистой оболочки полости рта (1 раз в 3 мес), конъюнкти-
вит, повышение уровня острофазовых маркеров в крови. Рост –
163 см, масса тела – 62,5 кг. Состояние удовлетворительное.
На коже голеней – отечные эритематозные элементы, мес-
тами сливные, на фоне отека подкожной жировой клетчат-
ки, без зуда, пятнисто-папулезные вы-
сыпания на бедрах, единичные высыпа-
ния на плечах. При осмотре слизистой
оболочки полости рта выявлена единич-
ная афта на нижней губе. Лимфадено-
патия не выражена. Все суставы внеш-
не и функционально сохранны, артрита
нет. Внутренние органы без видимой
патологии. Живот мягкий, безболезнен-
ный, печень и селезенка не увеличены.
Стул и диурез в норме. В анализах крови
– СРБ 22,8 мг/л (норма 0–5,0), СОЭ 18
мм/ч. Аудиограмма в норме. Получала
лечение метипредом по 1 таблетке в
день.
Больная М.В. (мать), 41 года, на-
блюдалась в ФГБНУ НИИР им. В.А. На-
соновой с 2000 г., неоднократно госпи-
тализировалась. Больна с 7 лет. В дебю-
те заболевания отмечались мигрирую-
щие рецидивирующие полиартралгии,
артрит коленных, голеностопных, луче-
запястных суставов. В течение 3 мес
получала ГК. С 7 до 14 лет проводилась
сезонная бициллинопрофилактика. 
В 17 лет (1990 г.) появились рецидивиру-
ющая сыпь по типу крапивницы, преи-
мущественно на конечностях (рис. 3, а,
б), рецидивирующая фебрильная лихо-
радка, выраженная слабость, утомляе-
мость, боль в горле, афтозный стома-
тит (рис. 4), узловатая эритема, афты
гениталий и анальной области. Атаки
сопровождались значительным повыше-
нием уровня острофазовых маркеров. 
В 1995 г. – 1-я беременность, крапивни-
ца по всему телу. Родоразрешение кеса-
ревым сечением. В 1996 г. стали беспо-
коить боль внизу живота, нарушение
стула. В 1999 г. развилось выраженное
обострение в виде рецидива афт на сли-
зистой оболочке полости рта, носа,
конъюнктивит, кожные высыпания,
отмечались выпадение волос, эмоцио-
нальные нарушения. С 2000 г. (в 27 лет)
присоединились рецидивирующий конъ-
юнктивит, повышение СОЭ до 60 мм/ч.
Стала отмечать снижение слуха
вплоть до полной его потери и потребности в слухопротезиро-
вании. В 2006 г. – 2-я беременность и роды. В это время на-
блюдались стоматит, афты гениталий, прямой кишки, узло-
ватая эритема. В процессе течения заболевания выдвигались
разные диагнозы: острая ревматическая лихорадка (ревма-
тизм), ревматоидный артрит, системная красная волчанка,
синдром Стилла взрослых, болезнь Бехчета (антиген HLA-B5
не выявлен). Предпринимались попытки назначения различных
медикаментозных средств: бициллинопрофилактика в тече-
ние 7 лет, ГК внутрь, плаквенил, азатиоприн, колхицин, ме-
тотрексат, применение которых не давало эффекта, либо эф-
фект был нестойкий (ГК), на фоне снижения дозы препаратов
отмечались рецидивы, сохранялось повышение уровня остро-
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Рис. 2. Афты на слизистой оболочке полости рта и гениталий (а, б) у больной М.Т.
(дочь)
а б
Рис. 3. Кожные проявления MWS (а, б) у больной М.В. (мать)
а б
Рис. 4. Афты на слизистой оболочке 
полости рта у больной М.В. (мать)
фазовых маркеров: СОЭ до 31мм/ч, СРБ до 23,5 мг/л, в моче пе-
риодически определялась протеинурия до 1,5 г. Постоянно при-
нимала метипред 1,5 таблетки в день.
При осмотре предъявляла жалобы на рецидивирующую
сыпь, эпизоды лихорадки, артрит правого коленного сустава,
конъюнктивит, значительное снижение слуха (носит слуховой
аппарат), отеки нижних конечностей, повышение уровня ост-
рофазовых маркеров в крови. Рост – 162 см, масса тела – 64 кг.
Состояние удовлетворительное. На коже голеней – отечные
эритематозные элементы, местами сливные, на фоне отека
подкожной жировой клетчатки, без зуда, пятнисто-папулез-
ные высыпания на бедрах. Слизистая оболочка полости рта чи-
стая. Лимфаденопатия не выражена. Все суставы внешне и
функционально сохранны, артрита нет. Внутренние органы без
видимой патологии. Живот мягкий, безболезненный, печень и
селезенка не увеличены. Стул и диурез в норме.
В 2013 г. при молекулярно генетическом исследовании 3-го
экзона гена NLRP3 у матери и дочери выявлена мутация
с.1043С>T (p.348Thr>Met) в гетерозиготном положении. На
основании этой находки, данных анамнеза и клинической кар-
тины диагностирован криопирин-ассоциированный периодиче-
ский синдром (СAPS) – MWS.
Данное наблюдение, наглядно демонстрирующее се-
мейный, генетически подтвержденный, случай MWS в рос-
сийской популяции, показывает, как долго (иногда на про-
тяжении десятка лет и более) может формироваться полный
сиптомокомплекс заболевания. В литературе имеются опи-
сания семейных случаев MWS [4, 8, 11]. Так, L. Cuisset и со-
авт. [4] провели 8-летнее исследование 800 пациентов с по-
дозрением на АВС, которых обследовали на наличие мута-
ции гена NLRP3. Эта мутация была обнаружена у 135 паци-
ентов: выявлено 22 (16%) спорадических и 113 (84%) семей-
ных (33 семьи) случаев. При этом в 12 семьях признаки за-
болевания отмечались более чем у 8 членов. Как показало
исследование, наиболее частой мутацией (20%) во Франции
была p.Thr348Met, которая выявлена и у наших 2 пациен-
ток. Напротив, в исследовании J.B. Kuemmerle-Deschner и
соавт. [11] данная мутация имелась лишь у 1 пациента, в то
время как чаще выявлялись мутации R260W и E311K. О ча-
стоте выявленных мутаций гена NLRP3 в нашей стране пре-
ждевременно делать какие-либо выводы, поскольку извест-
но немного таких пациентов и описаны лишь единичные
семейные случаи [8]. 
J.B. Kuemmerle-Deschner и соавт. [11] наблюдали 31 се-
мейный случай MWS, что составило большую часть (91%)
включенных в исследование пациентов. В сравнительном
аспекте оказалось, что такой признак, как нейросенсорная
тугоухость, диагностировался у взрослых пациентов значи-
тельно чаще (52%), чем у детей (15%). Кроме того, у взрос-
лых чаще отмечались мышечно-скелетные проявления,
утомляемость, а у детей – боль в животе, раздражитель-
ность, эпизоды лихорадки. Это подтверждают и наши кли-
нические наблюдения. В отношении других проявлений
значительной разницы между группами не было. Диагно-
стика заболевания у взрослых оказалась более сложной, чем
у детей. Так, по данным J.В. Kuemmerle-Deschner и соавт.
[11], из 34 пациентов с MWS у 21 заболевание диагностиро-
вано во взрослом возрасте, время запаздывания диагноза в
отличие от детского возраста (3 года) составило в среднем 33
года (максимально – 65 лет). Классическая триада, выде-
ленная T.J. Muckle и M. Wells (уртикарная сыпь, глухота и
амилоидоз), не обнаружена ни у одного пациента, 2 из 3
критериев имели 2/3 взрослых и лишь 15% детей. У полови-
ны детей и трети взрослых отмечались рецидивы лихорадки,
в то время как P.L. Hawkins и соавт. [12], наблюдавшие се-
мейный случай MWS, указали на наличие лихорадки у всех
3 членов семьи. L. Cuisset и соавт. [4] описали отсутствие ли-
хорадки у 34% среди 85 пациентов с MWS. 
Данные, полученные при изучении клинической карти-
ны у пациентов с MWS, позволили условно выделить два фе-
нотипа заболевания: 1) детский фенотип MWS, или «систем-
ный воспалительный фенотип», с превалированием обще-
воспалительных системных признаков; 2) MWS-взрослый
фенотип, или «органное заболевание», для которого более
характерны органные нарушения [11]. Наши наблюдения
наглядно отражают целесообразность такого разделения.
Лечение пациентов с MWS ранее представляло опреде-
ленные трудности ввиду малой эффективности традици-
онных противоаллергических, противовоспалительных и
противоревматических препаратов (нестероидных проти-
вовоспалительных препаратов, ГК, базисных противовос-
палительных препаратов). Появление биологической тера-
пии создало возможности для успешного ведения таких
пациентов и предотвращения осложнений. В настоящее
время терапия CAPS, в том числе MWS, разработана, с ус-
пехом применяется и основана на проведении ряда клини-
ческих исследований. Главной мишенью является ИЛ1β,
ключевой провоспалительный цитокин, лежащий в основе
развития системного воспаления, поэтому центральное
место в лечении занимают ингибиторы ИЛ1: анакинра
(растворимые антагонисты рецепторов ИЛ1), рилонацепт
(фрагмент рекомбинантного рецептора, соединенный с
добавочным белком рецептора к ИЛ1 и IgG к ИЛ1) и кана-
кинумаб (полностью человеческие моноклональные анти-
тела к ИЛ1β). Основными задачами применении ИЛ1-ин-
гибиторов являются: 1) купирование основных симптомов
заболевания (лихорадки, сыпи, артралгий и др.); 2) норма-
лизация уровня острофазовых маркеров (СОЭ, СРБ, SAA);
3) предотвращение развития органных повреждений (глу-
хота, амилоидоз и др.) [15]. Существует мировой опыт те-
рапии анакинрой и рилонацептом [15–19], однако в Рос-
сии применение анакинры ограничивается единичными
пациентами и отсутствует опыт использования рилонацеп-
та, поскольку эти препараты в нашей стране не зарегист-
рированы. В России единственно возможным препаратом
для официального назначения пациентам с CAPS является
канакинумаб. В 2009 г. он зарегистрирован FDA для лече-
ния FCAS и MWS и EMEA для лечения CAPS. В России ре-
гистрация канакинумаба при CAPS состоялась в 2011 г.
Препарат вводится подкожно 1 раз в 8 нед. У детей в воз-
расте от 2 лет до 4 лет с массой тела >7,5 кг доза препарата со-
ставляет 4 мг/кг, у детей в возрасте старше 4 лет с массой те-
ла ≥15 кг и ≤40 кг – 2 мг/кг, при массе тела ≥7,5 кг и <15 кг
– 4 мг/кг. У пациентов с массой тела ≥40 кг препарат вво-
дят подкожно в дозе 150 мг.
H. Lachmann и соавт. [20] опубликовали результаты
многоцентрового 48-недельного двойного слепого рандо-
мизированного исследования 3-й фазы, посвященного
оценке эффективности канакинумаба у пациентов с CAPS,
в том числе у ранее получавших анакинру (40% больных)
или рилонацепт. Исследование состояло из трех этапов. 
В 1-й открытой фазе в исследование было включено 35 па-
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циентов (среди них 33 пациента с фенотипом MWS) в воз-
расте от 4 до 75 лет с массой тела от 15 до 100 кг; больные с
массой тела >40 кг получали препарат в дозе 150 мг (или 
2 мг/кг), больные с массой тела ≤40 кг – путем одной под-
кожной инъекции. Эффект оценивали на 15-й день и через
8 нед, после чего больных включали в следующую фазу ис-
следования, в которой они получали канакинумаб 150 мг
(n=15) или плацебо – ПЛ (n=16) каждые 8 нед до 24 нед.
После завершении 2-й фазы или при обострении пациенты
(n=31) в 3-й открытой фазе получали вдвое большую дозу
препарата, чем в 1-й фазе. 
У всех пациентов в 1-й открытой фазе были купирова-
ны все симптомы заболевания в течение 24 ч, у 97% пациен-
тов отмечался полный ответ к 15-му дню после инъекции.
31 пациент был рандомизирован и вошел во 2-ю фазу. У всех
15 больных, получавших канакинумаб, зафиксирована кли-
нико-лабораторная ремиссия. У 13 из 16 пациентов из груп-
пы ПЛ в течение 100 дней развилось обострение, регистри-
ровалось нарастание уровня маркеров воспаления. К концу
исследования у 30 из 31 пациента признаки активности от-
сутствовали или были минимальны. Сыпь исчезла у 93. Ан-
тител к канакинумабу не обнаружено.
Эти положительные результаты были подтверждены в
последующем 24-месячном исследовании 3-й фазы, в кото-
ром проводилась модификация схем лечения посредством
повышения дозы и уменьшения интервалов между введени-
ями в зависимости от тяжести фенотипа CAPS [21]. Полный
клинический ответ, нормализация уровня СРБ достигнуты
у 78% пациентов, 90% не имели обострений. Среди вклю-
ченных в исследование пациентов больше всего было боль-
ных с MWS (n=103). Побочные эффекты отмечены у 10,8%.
Данные регистра EUROFEVER свидетельствуют о полном
или частичном ответе на терапию канакинумабом у 75 и
25% соответственно [22]. Аналогичные результаты были по-
лучены и в других исследованиях [15, 23–25]. Эффектив-
ность канакинумаба в отношении нарушения слуха была
оценена у 63 пациентов [13]. Улучшение отмечено у 13 боль-
ных, отсутствие дальнейшего снижения слуха – у 29, в пери-
од наблюдения ни у кого из пациентов не было жалоб на
снижение слуха.
MWS является орфанным заболеванием генетической
природы c аутовоспалительным механизмом развития и
крайне неблагоприятным прогнозом без лечения. Длитель-
ное наблюдение (более 10 лет) за нашими пациентками по-
казало, что заболевание носит рецидивирующий характер с
персистирующей воспалительной активностью. У старшей
пациентки уже имеются симптомы, с высокой вероятностью
указывающие на развитие амилоидоза почек, прогрессирую-
щая глухота. Поскольку наиболее эффективными средства-
ми лечения, способными купировать симптоматику и преду-
предить прогрессирование заболевания, являются ингиби-
торы ИЛ1, единственно правильным было назначить нашим
пациенткам канакинумаб, зарегистрированный в России.
На консилиуме в НИИР им. В.А. Насоновой было принято
решение о проведении такой терапии. С июля 2014 г. начато
введение канакинумаба по 150 мг подкожно 1 раз в 8 нед. 
К настоящему времени выполнено 4 инъекции препарата у
дочери (32 нед наблюдения) и 5 у матери (40 нед наблюде-
ния), получен выраженный положительный эффект. У обеих
больных исчезли эпизоды лихорадки, кожные высыпания,
артралгии, конъюнктивит, которые ранее носили изнуряю-
щий характер. Все острофазовые маркеры (СОЭ, СРБ, лей-
коциты) нормализовались. У матери субъективно улучшил-
ся слух, однако аудиограмма положительную динамику не
подтвердила, что свидетельствует о более медленном и, воз-
можно, не столь эффективном воздействии препарата на тя-
желые проявления и осложнения болезни. Уменьшилась
протеинурия до 0,3 г/сут, биопсия двенадцатиперстной киш-
ки не выявила наличия амилоидоза. У дочери отменены ГК.
Доза ГК у матери снижена до минимальной поддерживаю-
щей (метипред 4 мг по 1/2 таблетки в день). Переносимость
канакинумаба хорошая, нежелательных реакций не выявле-
но. Дочь успешно учится в вузе, мать работает.
Таким образом, накопление знаний о редких заболева-
ниях, способствующих более раннему распознаванию болез-
ни, учет семейного анамнеза, своевременное проведение мо-
лекулярно-генетического тестирования, а также ранняя тера-
пия помогут избежать серьезных, угрожающих жизни ослож-
нений и существенно улучшить качество жизни и социаль-
ную адаптацию пациентов с орфанными заболеваниями. 
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